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Amanda, 8 ans
Amanda est née au terme d'une grossesse normale, mais avec une césarienne en urgence à 36 SA. Elle avait une détresse respiratoire.

Poids de naissance 2,735 kg, taille 47 cm, PC 32,5 cm. Elle a été transférée à l'Institut de Puériculture où elle est restée pendant 1 mois.

Elle avait un reflux gastro-oesophagien.

Elle a marché à l'âge de 15 mois. En 2020, les parents notent qu'elle tombe fréquemment dans les escaliers, ce qui conduit à une

consultation auprès du Docteur DANA orthopédiste, qui met en évidence des rotules petites, avec une coxa valga, et qui prescrit des 

semelles orthopédiques.

Actuellement, à l'âge de 8 ans et 9 mois, elle est en CM1. Elle est bi-linguiste (Français et Thaïlandais), donc il est difficile d'évaluer son 

langage.

Ce jour, poids à 20,300 kg sur - 2 DS, taille à 126,5 cm (- 0,5 DS), PC à 51,5 cm (- 0,5 DS).

On note une discrète hyperlaxité au niveau des membres supérieurs en particulier, une coxa valga avec des rotules en retard d'ossification, 

de petites tailles, pas d'anomalie des ongles, et également une anomalie de l'émail dentaire.

Nous n'avons pas d'argument ce jour pour un Syndrome Nail-Patella, mais il existe sur le plan radiologique des arguments en faveur d'un 

Syndrome ischio-patellaire. Nous allons donc organiser des prélèvements dans le cadre de SeqOIA, et nous l'adressons également au 

Docteur DE LA DURE MOLLA pour exploration de ses anomalies dentaires.

Professeur CORMIER DAIRE VALERIE le 19/10/2021

Le prénom a été modifié 2
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Amanda, 10 ans

2023-01-13 : Découverte fortuite d’une variation pathogène du gène COL3A1, patiente asymptomatique d'un syndrome d'Ehlers-
Danlos vasculaire. Examen clinique sans particularité

Parents non porteurs de la variation. 

Prélèvement de confirmation ce jour.

Consultation avec le Dr Khadija Lahlou-Laforêt avant prélèvement.

Aucun traitement à introduire pour l'heure.

Suivi : la patiente et ses parents seront revus lors du rendu du second prélèvement

Professeur MIRAULT Tristan

2023-04-21 : Je vois ce jour en consultation votre patiente Amanda (âgée de 10 ans) pour rendu du 2nd test génétique de 
confirmation de la variation c.3129del p.(Gly1044Alafs*192) COL3A1 (GRCh38).

J’explique aux parents d’Amanda le diagnostic de syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire avec cette variation de type Haploinsuffisance. 
Le risque de transmission de 50% a été évoqué et les possibilités de tests génétiques avant ou en cas de grossesse pour éviter la 
transmission.

Je demande une évaluation échoDoppler artérielle sur l’hôpital Necker. (➔ normale)

Pas d’introduction de traitement bêtabloquant ce jour.

Remise du passeport d’urgence

Consultation avec le Dr Khadija Lahlou-Laforêt pour l’accompagnement psychologique du rendu confirmant le diagnostic.

Professeur MIRAULT Tristan
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Amanda, 12 ans

2025-03-26 
Aucune anomalie de l’arbre artériel sur les échographies.

Pas d’indication à instaurer un traitement par céliprolol et irbésartan pour l’heure.

On discutera de cela à partir de 13, 14 ans, voire à la majorité.

Pas de nouvelle exploration artérielle sauf si symptôme.

Revue dans 1 an

Pr Tristan Mirault
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Conclusion cas clinique #1

• Diagnostic pré-symptomatique d’une variation d’haploinsuffisance 
dans COL3A1 à l’âge de 10 ans.

• L’aurait-on diagnostiqué un jour?

• Quand introduire les traitements?

• Impact sur la scolarité?

• Impact sur les activités de la vie quotidienne?

7



tr
is

ta
n

.m
ir

au
lt

@
ap

h
p

.f
r©

Kevin, 5 ans
2025-07-06

Vaccinations à jour. Allergies : aucune Traitements actuels : Aucun 

Dans ses antécédents personnels

- 1er enfant, naissance à 35 SA. Poids de naissance 2.6 kg. Détresse respiratoire, 

hospitalisé en néonatalogie, CPAP pendant 24h. Ictère, hypoglycémie. 

- ORL : Végétation et amygdale opérée en Mai 2022. 

- Dentaire : à partir de l’âge de 1 an, atteinte des dents 

- Cryptorchidie droite opérée en 2023, sans complication

Dans les antécédents familiaux :

Mère : hystérectomie pour cancer de l’utérus

3 tantes en bonne santé

Grand-mère maternelle en bonne santé

Grand-père maternel décédé d’un cancer du poumon à 63 ans

Père en bonne santé

1 oncle en bonne santé

Grand-mère paternelle décédée
Grand-père paternel décédé

Le prénom a été modifié

Histoire de la maladie

Né prématuré à 35 SA. Cassure de la courbe staturo-pondérale à partir de l’âge 

de 1 an à (-2DS) puis régulière entre -2DS et – 3DS. Associé à des troubles 

dentaires (fragilité dentaire et carries dès l’apparition des premières dent, 

atteinte des dents). 

Actuellement en grande section. Aucune limitation dans les activités.  

Taekwondo, Vélo. 

Explorations endocrinologiques au CHU de La Timone en HDJ

➔ Absence de déficit en GH, bilan hormonal normal.

Devant la négativité des examens réalisés, réalisation d’un génome en trio chez 

Kevin et ses parents. 

Examen clinique :  Poids 14,5 kg. Hypolobulation des oreilles isolée
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Conclusion cas clinique #2

• Diagnostic pré-symptomatique d’une variation d’épissage à effet 
dominant négatif dans COL3A1 à l’âge de 5 ans.

• L’aurait-on diagnostiqué un jour ?

• Quand introduire les traitements ?

• Impact sur la scolarité ?

• Impact sur les activités de la vie quotidienne ? Taekwondo…

• Contre-indication à un traitement par hormone de croissance?
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Conclusion

• Le médecin se retrouve confronté à des résultats 
génétiques positifs chez des mineur.es pré-
symptomatiques.

• En dehors ou presque du cadre légal qui retient la 
réalisation d’un test génétique chez une personne pré-
symptomatique seulement si le résultat est à même de 
modifier la prise en charge de celle-ci.

• Découverte de variations potentiellement silencieuses

• Accompagnement des parents et de l’enfant
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